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Fakomatozis pigmentovaskiilaris melanositik neviis ve vaskiiler malformasyonlarin
kombinasyonuyla olusan nadir goriilen bir genodermatozdur. Fakomatozis
pigmentovaskiilaris smiflandirmasi giincellenmesine ragmen son zamanlarda farklt
malformasyonlarla birliktelik gosteren olgular bildirilmektedir. Bu olgularin bir
kismina ilgili yazarlar tarafindan 6zel isimler verilirken, bazilari da atipik olgular olarak
nitelendirilmistir. Burada konjenital pigmente neviis, pigmente killi neviis ve neviis
flammeusun bir arada bulundugu bir fakomatozis pigmentovaskiilarisli yenidogan olgu
sunulmaktadir.

J. Exp. Clin. Med., 2012; 29:320-322

ABSTRACT

Phacomatosis pigmentovascularis is a rare genodermatosis which consists of a
combination of melanocytic nevi and vascular malformations. Although the classification
of phacomatosis pigmentovascularis is updated, recently some cases have been reported
with coexistence of different malformations while some of these cases were named with
special names by the authors, some cases were described as atypical cases. Here a case
of the newborn which has coexistence of congenital pigmented nevus, pigmented hairy

nevus and nevus flammeus, is presented.
J. Exp. Clin. Med., 2012; 29:320-322
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1. Giris

(Happle ve ark., 1997). Burada nadir goriilmesi nedeniyle,

Fakomatozis pigmentovaskiilaris (FPV), ilk kez 1947 y1-
linda Ota ve ark. tarafindan tanimlanmistir (Chen ve Happle,
2003). Dermal melanositik neviis ve kapiller tip kiitanoz vas-
kiiler malformasyonla seyreden nadir goriilen genodermatoz-
lardan biridir. 1985°te kapiller malformasyonun eslik ettigi
epidermal komponente gore dort tipte gruplandirilmistir. Her
bir tip okulokutandz tutuluma ve ekstra kutanoz tutuluma (n6-
rolojik, iskelet vs.) gore alt gruplara ayrilir (Torrelo ve ark.,
20006; Larralde ve ark., 2008). FPV’nin son zamanlarda en sik
goriilen tipleri fakomatozis sesioflammea, fakomatozis spilo-
rosa ve fakomatozis sesiomarmorata olarak siniflandirtlmigtir

viicudunun bir yarisinda nevus flammeus, diger yarisinda ise
verriikoz ve pigmente killt nevus bulunan bir FPV olgusu su-
nulmaktadir.

2. Olgu

Yenidogan sarilig1t nedeniyle pediatri kliniginde tedavi
goren ii¢ giinliik erkek bebegin viicudundaki lekeler nede-
niyle klinigimizden konsiiltasyon istendi. Oykiide bebegin
normal spontan vajinal yolla, miyadinda ve 3100 gram agir-
liginda dogdugu, ailenin diger iki ¢cocugunun sag ve saglikli
oldugu 6grenildi. Dermatolojik muayenede sag frontalden
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sag kulak heliksine, kulak oniine boyuna ve suprasternal bol-
geye, basin ayni tarafindaki temporal ve oksipitaline uzanan
alanlarda eritemli yama mevcuttu. Sag alt ekstremitede ise
sag glutealden baslayip ayak tabanina kadar uzanan alanda
eritemli yama gortildii. Sol glutealde ise yaklasik 10 cm ¢a-
pinda kenarlar1 diizenli olan kahverengi bir makiil mevcuttu.
Makiil iizerinde koyu kahverengi tizeri verriikdz goriintimli
1,5 cm ¢apli 2 adet plak ile 1 cm ¢apli ve tizeri kill1 2 plak
vardi. Ayn1 makiil {izerinde yaklasik 0,3 cm capli 6-7 adet
daha agik kahverenkli makiiller mevcuttu (Sek. 1 ve 2).

Sek. 1 ve 2. Sag yiiz, boyun, sagli deri, sag gluteal ve sag
ekstremitede asimetrik yerlesimli eritemli, mor renkli
makiiller, sol glutealde ise kahverenkli makiil {izerinde
koyu kahverengi, siyah papiiller ve plaklar goriilmekte.

Go6z muayenesini de kapsayan sistemik muayene ve rutin
laboratuvar incelemelerinde (batin USG ve beyin MR) pa-
tolojik bulguya rastlanmayan hastanin belli araliklarla takibi
onerildi.

3. Tartisma

FPV vaskiiler malformasyonlar ve melanositik neviislerle
karakterize nadir goriilen bir genodermatozdur. FPV’nin gele-
neksel siniflamasi su sekildedir; a) Tip 1: Nevus pigmentozus
et verrukoza ve nevus flammeus birlikteligi b) Tip 2: Nevus
anemikusun eslik ettigi veya eslik etmedigi biiyiik mongol
lekeleri ile nevus flammeus birlikteligi c¢) Tip 3: Nevus ane-
mikusun eslik ettigi veya eslik etmedigi, nevus spilus veya
biiyiik benekli lentijindz nevusla nevus flammeusun birlikte-
ligi ve d) Tip 4: Nevus anemikusun eslik ettigi veya etmedi-

i, biiyiikk mongoliyan lekeler ve benekli lentijindz nevusun
her ikisinin de nevus flammeusla birlikteligi (Torrelo ve ark.,
2006; Larralde ve ark., 2008). FPV’nin iyi tanimlanmis ii¢
formu fakomatozis sesioflammea, fakomatozis spilorosa ve
fakomatozis sesiomarmorata olarak adlandirilmistir (Happle,
2005). Fakomatozis sesioflammea bir veya daha fazla mavi
noktalar (mongol lekesi ve dermal melanositler) ve nevus
flammeustan olusur. Fakomatozlar arasinda en sik goriilen
formdur. Fakomatozis spilorosa’da makiiler nevus spilus ve
telenjiektatik nevus mevcutken, fakomatozis sesiomarmorata
ise mavi noktalar, biiyiik mongol lekeler ve kutis marmorata
telenjiektatika konjenita gortliir (Happle, 2005). Bizim ol-
gumuzda mongol lekesi bulunmadigi i¢in fakomatozis sesi-
oflammea grubuna, makiiler nevus spilusu ve telenjiektatik
nevusu olmadig1 i¢in fakomatozis spilorosa grubuna, mavi
noktalar, biiyliik mongol lekeleri ve kutis marmorata telen-
jiektatika konjenita olmadigindan dolay1 fakomatozis sesio-
marmorata grubuna dahil edilememistir.

FPV’nin tiim formlarinda hastalarin sadece okulokiitandz
tutulumu varsa alt tip a, norolojik ve iskelet sistemi gibi i¢
organlarin tutulumu varsa alt tip b olarak siniflandirilmaktadir.
Fakomatoz hastalarinda intrakranial, visseral vaskiiler
anomaliler, koroidal —melanom ve  ekstremitelerin
hemihipertrofisi gibi bircok sistem etkilenebilmektedir.
Tip 2 fakomatoz hastalarinda Klippel-Trenaunay-Parkes-
Weber sendromu veya Sturge-weber sendromu oldukc¢a sik
goriilmekte iken tip 3 formunda multiple graniiller hiicre
timorleri artmistir (Ummetoglu, 2008; Larralde ve ark.,
2008). Bizim hastamizda i¢ organ tutulumuna ait herhangi bir
patoloji tespit edilememistir. FPV olgularinm bir kismi tam
olarak tanimlanamamustir. Baz1 yazarlar cafe au lait makul
veya nevus depigmentozusla telenjiektatik nevus iliskisini
bildirmislerdir (Wolf ve ark., 2009). Chen ve Happle, (2003)
telenjiektatik nevus, mavi noktalar, kafe au lait makiiller,
nevus depigmentasyon ve nevus sebaseusun eslik ettigi
fakomatozis multipleks olgusunu bildirmislerdir. Bizim
olgumuzda da cafe au lait makiil bulunmaktaydi ancak, Chen
ve Happle’in vakalarindan farkli olarak bu makiil {izerinde
pigmente neviisler bulunmaktaydi.

Wolf ve ark. (2009) daha 6nce bildirilmis fakomatoz ol-
gularindan farkli biiyliik mongol lekeleri ve segmental cafe
au lait makdl birlikteligini ‘fakomatozis pigmentopigmenta-
lis’ adiyla bildirmislerdir. Happle ve ark. (1997) ise normal
deri, hipo ve hiperpigmente deri alanlar1 bulunan olgularim
‘Cutis tricolor’ olarak adlandirdiklar1 yeni bir sendrom olarak
tanimlamislardir. Bizim olgumuzda ne Wolf ve ark.’nin olgu-
sundaki gibi mongol lekesi, ne de Happle ve ark.’nin vakasin-
daki gibi hipopigmente deri alanlari bulunmaktaydi. Goyal
ve Varshney, (2010) fakomatozlari; fakomatozis sesioflam-
mea, fakomatozis spilorosa, fakomatozis sesiomarmorataya
ilave olarak pigmente ve vaskiiler neviislerin farkli tiplerinin
oldugu siniflandirilamayanlar grubunu tanimlamislardir. Bu
siiflandirilamayan grupta zaman zaman fakomatozis sesi-
oflammea ve fakomatozis spilorosa’nin da bulunabilecegini
bildirmislerdir.

Bizim tek tarafli nevus flammeusa ilave olarak, kontrla-
teral kalcada cafe au lait makiil iizerinde killi ve kilsiz pig-
mente neviislerin yer aldig1 epidermal, pigmente ve vaskiiler
neviislerin birlikte goriildiigli, FPV alt tiplerinden higbirine
tam olarak dahil edemedigimiz atipik FPV olgumuz literatiir
1s18inda sunulmustur.
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